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Эпидемиология и состояние оказания 
медицинской помощи больным врожденным 
буллезным эпидермолизом
в Российской Федерации
Обоснование. Врожденный буллезный эпидермолиз (ВБЭ) является наследственным заболеванием. Качество и продолжительность 
жизни больных наиболее тяжелыми типами ВБЭ — дистрофическим и пограничным ― значительно снижены. Терапия больных ВБЭ 
включает использование средств ранозаживляющего действия, лечение осложнений заболевания. Цель исследования ― изучить рас-
пространенность и заболеваемость врожденным буллезным эпидермолизом в субъектах Российской Федерации, социально-демографи-
ческие характеристики больных, объемы оказываемой медицинской помощи. Методы. Для проведения исследования были разработаны 
карты, позволяющие обобщить демографические и медико-социальные сведения о больных ВБЭ, которые были направлены в кожно-
венерологические диспансеры и центры специализированной медицинской помощи субъектов Российской Федерации, оказывающие 
медицинскую помощь по профилю «дерматовенерология». Данные о больных ВБЭ за период 2014–2016 гг. получали методом выкопировки 
из медицинских карт пациента, получающего медицинскую помощь в амбулаторных условиях (учетная форма № 025у). Критерием 
включения больного в исследование был установленный диагноз «Врожденный буллезный эпидермолиз». На основании полученных данных 
и данных о численности населения и числе родившихся по субъектам Российской Федерации в 2014–2016 гг. рассчитывали показатели 
распространенности и заболеваемости ВБЭ в субъектах РФ. Результаты. Получены данные о 439 больных ВБЭ из 70 субъектов РФ по 
состоянию на конец 2014 г., о 404 больных из 59 субъектов РФ — по состоянию на конец 2015 г., о 417 больных из 60 субъектов РФ ― по 
состоянию на конец 2016 г. В 2014 г. среди больных ВБЭ, находившихся под наблюдением с диагностированным типом заболевания, пре-
обладали больные простым (19,6%) и дистрофическим (11,6%) ВБЭ. У большинства (66%) больных ВБЭ тип заболевания не был уста-
новлен. В 2016 г. преобладали больные простым (48%) и дистрофическим (24,2%) ВБЭ. У 25% больных тип ВБЭ не был указан. Согласно 
оценке, распространенность ВБЭ в РФ в 2014 г. составила 3,6 на 1 млн населения (по данным 70 субъектов), в 2015 г. — 3,8 (по данным 59 
субъектов), в 2016 г. — 3,9 (по данным 60 субъектов). Заболеваемость ВБЭ в 2015 г. составила 0,22, а в 2016 г. — 0,33 на 1 млн населения. 
Заключение. В 2016 г. по сравнению с 2014 увеличилась доля больных с установленным типом ВБЭ. Значимой динамики распространен-
ности ВБЭ на территории субъектов Российской Федерации не отмечено.
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Врожденный буллезный эпидермолиз (ВБЭ) — группа 
наследственных генетически обусловленных заболева-
ний, характеризующихся нарушением продукции особых 
структурных белков кожи, обеспечивающих интраэпи-
дермальные или дермо-эпидермальные связи, что приво-
дит к формированию пузырей на коже и слизистых обо-
лочках при механическом воздействии [1]. В зависимости 
от уровня образования пузыря выделяют 4 типа врожден-
ного буллезного эпидермолиза ― простой, пограничный, 
дистрофический и синдром Киндлера [2], которые суще-
ственно различаются по выраженности поражения кожи, 
слизистых оболочек и общему состоянию больных [3−5].
Диагностика ВБЭ
Согласно российским федеральным клиническим 
рекомендациям по ведению больных врожденным бул-
лезным эпидермолизом, а также клиническим реко-
мендациям, принятым зарубежными медицинскими 
сообществами, диагностика ВБЭ в настоящее время 
основывается на анализе клинических проявлений, 
анамнеза заболевания и результатов лабораторных ис-
следований — иммунофлюоресцентного антигенно-
го картирования или трансмиссионной электронной 
микроскопии [2, 6]. Иммунофлюоресцентное антиген-
ное картирование позволяет установить, экспрессия 
какого из структурных белков кожи нарушена. Транс-
миссионная электронная микроскопия обнаруживает 
ультраструктурный дефект клеточных и внутриклеточ-
ных десмосом, полудесмосом, кератиновых филаментов, 
крепящих (якорных) филаментов, крепящих (якорных) 
фибрилл и уровень его расположения в эпидермисе или 
базальной мембране. 
Генетические исследования позволяют выявить му-
тации, лежащие в основе развития болезни, однако в на-
стоящее время они рекомендованы лишь с целью генети-
ческого консультирования при планировании рождения 
ребенка [2]. Для диагностики ВБЭ генетические иссле-
дования не считаются необходимыми. Так, в Испании 
65% больным дистрофическим буллезным эпидермоли-
зом диагноз был установлен без проведения генетических 
исследований [7]. Точная информация о мутации сможет 
получить клиническое значение лишь в том случае, если 
будет внедрена в практику считающаяся в настоящее вре-
мя экспериментальной генная терапия. Не рекомендуется 
использовать полученную в результате генетических ис-
следований информацию о мутации для прогнозирования 
течения ВБЭ, так как тяжесть и течение болезни могут 
существенно различаться даже среди родственников с од-
ной мутацией, предположительно в связи с возможным 
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влиянием экологических или модифицирующих генети-
ческих факторов [2].
Клинические проявления, осложнения ВБЭ
Наиболее тяжелыми проявлениями характеризуют-
ся дистрофический и пограничный типы врожденного 
буллезного эпидермолиза [8]. На месте незначительных 
травм формируются длительно незаживающие инфици-
рованные эрозии и язвы, образуются атрофические или 
гипертрофические рубцы. Поражаются придатки кожи 
с развитием алопеции и ониходистрофий различной сте-
пени выраженности. Может развиться поражение зубов 
в виде гипоплазии эмали, множественного кариеса и вы-
падения зубов. Возможно поражение желудочно-кишеч-
ного тракта в виде рубцовых стриктур и стенозов пище-
вода, синдрома нарушенного всасывания, хронических 
запоров, трещин ануса и стеноза анального отверстия. 
Поражение мочеполовой системы проявляется стрикту-
рами уретры, стенозом отверстия мочеиспускательного 
канала, рубцами и стриктурами влагалища, рецидиви-
рующими циститами. Может наблюдаться поражение 
опорно-двигательного аппарата, проявляющееся остео-
пенией и остеопорозом, сгибательными контрактурами 
конечностей, псевдосиндактилиями. Возможно развитие 
анемии. В тяжелых случаях наблюдается отставание боль-
ных в росте и физическом развитии.
Для пограничного и рецессивного дистрофического 
врожденного буллезного эпидермолиза характерно зна-
чительное сокращение продолжительности жизни боль-
ных. Тяжелым осложнением ВБЭ, угрожающим жизни 
больных, является сепсис. Характерным для дистрофиче-
ского типа заболевания является формирование плоско-
клеточного рака на участках рубцовых изменений или по 
краям длительно незаживающих дефектов кожи [9−11]. 
Быстрометастазирующий инвазивный плоскоклеточный 
рак кожи является одной из наиболее частых причин 
смерти больных дистрофическим типом ВБЭ [12].
Разнообразие клинических проявлений врожденного 
буллезного эпидермолиза и его осложнений определяет 
необходимость наблюдения больных у специалистов раз-
личного профиля [8]. Больные нуждаются в консультаци-
ях не только дерматолога, но и медицинского генетика, 
оториноларинголога, стоматолога, неонатолога/педиа-
тра/терапевта, гастроэнтеролога, хирурга, онколога и спе-
циалистов других профилей. Тяжесть состояния больного 
может потребовать его госпитализации. Показано, что 
для взрослых больных затраты на госпитализацию наряду 
с затратами на посещения медицинских работников и ме-
дицинские изделия составляли бо льшую часть прямых 
медицинских затрат. В то же время для детей преобладали 
затраты на посещения медицинских работников, госпи-
тализации и прямые немедицинские затраты, т.е. обуче-
ние лиц, осуществляющих уход за ребенком [13].
Лечение ВБЭ
Объем медицинской помощи, необходимой боль-
ному ВБЭ, зависит от выраженности поражения кожи 
и слизистых оболочек, наличия осложнений и сопут-
ствующих заболеваний. В настоящее время терапия 
врожденного буллезного эпидермолиза заключается 
в уходе за длительно незаживающими дефектами кожи 
и коррекции развившихся осложнений болезни [14]. 
Для планирования объемов медицинской помощи, не-
обходимой больным ВБЭ, проживающим на территории 
субъектов Российской Федерации, а также их лекар-
ственного обеспечения и обеспечения медицинскими 
изделиями необходимы данные о числе больных ВБЭ 
и тяжести заболевания.
Однако данная нозология в формах федерального ста-
тистического наблюдения отдельно не выделена, по этой 
причине в настоящее время в Российской Федерации 
официальные статистические данные по распространен-
ности и заболеваемости населения врожденным буллез-
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медицинской помощи отсутствуют, что и побудило к про-
ведению настоящего исследования.
Цель исследования ― изучить распространенность 
и заболеваемость врожденным буллезным эпидермоли-
зом в субъектах Российской Федерации, социально-демо-




Проведено наблюдательное одномоментное эпидемио-
логическое исследование.
Критерии соответствия
В исследование включали данные о больных врож-
денным буллезным эпидермолизом обоего пола любого 
возраста. 
Условия проведения
Исследование выполняли на базе отдела дерматоло-
гии ФГБУ «Государственный научный центр дерматове-
нерологии и косметологии» Минздрава России.
Продолжительность исследования
Исследование проводилось в период с 2015 по 2017 г.
Исходы исследования
Устанавливали число больных различными типа-
ми врожденного буллезного эпидермолиза в субъек-
тах Российской Федерации за период 2014–2016 гг., 
оценивали их распределение по полу и возрасту, в том 
числе определяли число несовершеннолетних больных. 
Рассчитывали распространенность врожденного буллез-
ного эпидермолиза в субъектах Российской Федерации, 
оценивали динамику показателей распространенности 
врожденного буллезного эпидермолиза в субъектах Рос-
сийской Федерации с 2014 по 2016 г. Определяли чис-
ло случаев ВБЭ с диагнозом, установленным впервые 
в жизни; рассчитывали соответствующие показатели 
заболеваемости.
Рассчитывали структуру инвалидности по группам 
инвалидности. Оценивали объемы оказываемой больным 
медицинской помощи и лекарственного лечения. 
Методы регистрации исходов
Для проведения исследования были разработаны кар-
ты, позволяющие обобщить данные о числе больных 
с диагнозом ВБЭ, их распределение по типам болезни, 
демографические (возраст, пол) и медико-социальные 
(наличие инвалидности) сведения о больных. Карты со-
держали также предназначенные для заполнения поля 
об объемах оказываемой больным медицинской помо-
щи, лекарственном лечении. Разработанные карты были 
направлены в кожно-венерологические диспансеры 
и центры специализированной медицинской помощи 
субъектов Российской Федерации, оказывающие меди-
цинскую помощь по профилю «дерматовенерология». 
Данные о больных ВБЭ за период 2014–2016 гг. получали 
методом выкопировки из медицинских карт пациента, 
получающего медицинскую помощь в амбулаторных ус-
ловиях (учетная форма № 025у). Критерием включения 
пациента в исследование был установленный диагноз 
«Врожденный буллезный эпидермолиз», подтвержден-
ный соответствующими записями в медицинской карте 
пациента, получающего медицинскую помощь в амбула-
торных условиях.
На основании полученных данных были рассчитаны 
показатели распространенности и заболеваемости ВБЭ 
в субъектах Российской Федерации. Данные о числен-
ности населения в субъектах Российской Федерации 
в 2014–2016 гг. были получены на сайте Федеральной 
службы государственной статистики (www.gks.ru).
Динамику распространенности ВБЭ за период 2014–
2016 гг. оценивали в субъектах Российской Федерации, 
которые предоставили сведения о числе больных в 2014 
и 2016 гг.
Этическая экспертиза
Протокол исследования одобрен Локальным этиче-
ским комитетом при федеральном государственном бюд-
жетном учреждении «Государственный научный центр 
дерматовенерологии и косметологии» Министерства 
здравоохранения Российской Федерации (выписка из 
протокола заседания № 12 от 16.10.2013). 
Cтатистический анализ
Для представления изученных показателей использо-
вали методы описательной статистики. Расчеты прово-




Больные врожденным буллезным эпидермолизом, 
проживающие в субъектах Российской Федерации.
Данные о больных врожденным буллезным эпидер-
молизом на конец 2014 г. были получены из 70 субъектов 
Российской Федерации, на конец 2015 г. — из 59 субъек-
тов, на конец 2016 г. — из 60 субъектов.
Анализ данных по инвалидности, объемам медицин-
ской помощи и лекарственному лечению, получаемому 
больными ВБЭ, был выполнен на основании информа-
ции о 232 пациентах, проживавших в 2015 г. в 18 субъектах 
Российской Федерации.
Результаты исследования
В 2014 г. в медицинских организациях 70 субъектов 
Российской Федерации под наблюдением состояли 439 
больных ВБЭ, из них 211 (48%) женщин и 228 (52%) 
мужчин. Общее число больных ВБЭ в 60 субъектах Рос-
сийской Федерации на конец 2016 г. составило 417. Как 
и в 2014 г., наблюдалось некоторое преобладание пациен-
тов мужского пола ― 52%.
В результате анализа данных о больных ВБЭ, состояв-
ших под наблюдением на конец 2016 г., выявлено 33 се-
мьи, в которых имелось более 1 случая заболевания. В 29 
семьях присутствовало указание на передачу заболевания 
по наследству между поколениями или наличие ВБЭ 
у сибсов. В 3 семьях наличие ВБЭ отмечено в 3 поколени-
ях, в 7 семьях — в 2 поколениях. В 21 семье заболевание 
зарегистрировано среди сибсов. В 4 семьях было указано 
наличие отягощенной наследственности без уточнения.
Возраст пациентов с ВБЭ находился в диапазоне от 0 
до 79 лет. Более половины (62%) составляли дети и под-
ростки в возрасте от 0 до 17 лет. Распределение пациентов 
по возрасту имело асимметричный характер. Средний 
возраст (±стандартное отклонение) больных был равен 
16,1±14,0 лет, медиана — 13, мода (наиболее часто встре-
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чающееся значение в возрастном ряду) — 2 годам (25 
пациентов) (рис. 1).
На возрастную группу от 0 до 5 лет приходилась 1/4 
всех пациентов (25,6%), 19,3% ― на возрастную группу 
6–10 лет (рис. 2).
Проведено сравнение структуры распределения боль-
ных ВБЭ, зарегистрированных на конец 2014 и 2016 гг., 
по типам заболевания. В 2014 г. среди больных ВБЭ, на-
ходившихся под наблюдением, у 19,6% был диагностиро-
ван простой, у 11,6% — дистрофический, у 1,4% — другой 
ВБЭ, у 0,7% — пограничный, у 0,7% — неуточненный 
ВБЭ. У большинства (66,0%) больных ВБЭ тип заболе-
вания не был установлен. Почти половине больных (200; 
48,0%), находившихся под наблюдением на конец 2016 г., 
был установлен диагноз простого врожденного буллезно-
го эпидермолиза (Q81.0). Диагноз дистрофического ВБЭ 
(Q81.2) был установлен 101 больному (24,2%), неуточнен-
ного (Q81.9) — 6 (1,4%), пограничного (Q81.1) — 3 (0,7%), 
другого (Q81.8) — 3 (0,7%). У 1/4 пациентов (104; 25,0%) 
тип ВБЭ не был указан (рис. 3).
Таким образом, следует отметить сокращение доли 
пациентов, у которых не был диагностирован тип забо-
левания, с 66% в 2014 г. до 25% в 2016 и соответствующее 
увеличение доли пациентов с простым (с 19,6% в 2014 г. 
до 48% в 2016) и дистрофическим (с 11,6 до 24%) типом 
ВБЭ.
Тем не менее в 10 из 60 субъектов Российской Феде-
рации среди пациентов с установленным типом заболе-
вания преобладали больные дистрофическим ВБЭ (Ар-
хангельская, Вологодская, Оренбургская, Саратовская, 
Тамбовская области, г. Санкт-Петербург, Республика 
Мордовия, Чувашская Республика, Ханты-Мансийский 
и Ямало-Ненецкий автономные округа).
Средний возраст, а также медиана и мода возраста 
были самыми высокими в подгруппе больных, у кото-
рых не был указан тип заболевания (средний возраст 
18,2±13,2 года, медиана 15 лет, мода 8 лет). Медиана 
возраста в подгруппе больных простым ВБЭ составила 
12 лет, дистрофическим — 10 лет, неуточненным — 7 лет, 
а средний возраст соответственно 16,8±14,2, 15,0±14,7 
и 6,7±5,1 года. В связи с малым количеством наблюдений 
средний возраст больных пограничным и другими типами 
ВБЭ не рассчитывали.
Практически во всех возрастных группах пациенты 
с простым типом ВБЭ составляли около 50%. На долю па-
циентов с дистрофическим типом ВБЭ пришлось от 20 до 
Рис. 1. Распределение больных врожденным буллезным эпидермолизом по возрасту
Рис. 2. Распределение больных врожденным буллезным эпидермолизом по возрастным группам
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Рис. 3. Распределение больных врожденным буллезным эпидермолизом в зависимости от типа заболевания в 2014 и 2016 гг.
30%. Доля пациентов, у которых тип ВБЭ не был указан, 
была наименьшей среди детей в возрасте 0–5 лет (16%) 
и 6–10 лет (24%), а начиная с возрастной группы 11–15 
лет составляла около 30% (рис. 4).
Были рассчитаны показатели распространенности 
ВБЭ в субъектах РФ. В 2014 г. распространенность ВБЭ 
варьировала от 0 до 19,82 на 1 млн населения, составляя 
в среднем в 70 субъектах 3,6 на 1 млн. Максимальные по-
Рис. 4. Распределение больных различными типами врожденного буллезного эпидермолиза по возрастным группам
А
Б
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казатели распространенности ВБЭ, в 4–5 раз превышаю-
щие средний по 70 субъектам показатель, были отмечены 
в республиках Дагестан (19,82), Чеченской (14,72), Мор-
довской (13,57) и Томской области (17,72).
В 2015 г. число больных ВБЭ в 59 субъектах РФ со-
ставило 404. Показатель распространенности варьировал 
от 0 до 21,03 на 1 млн населения, составляя в среднем по 
59 субъектам 3,8. Максимальные показатели были зареги-
стрированы в республиках Мордовия (21,03), Ингушетия 
(14,95), Крым (11,04), Тамбовской (15,15) и Томской 
(13,02) областях.
В 2016 г. число больных ВБЭ в 60 субъектах РФ соста-
вило 417. Показатель распространенности по субъектам 
находился в тех же пределах ― от 0 до 21,03 на 1 млн на-
селения, составив в среднем 3,9. Максимальные показа-
тели по-прежнему сохранялись в республиках Мордовия 
(21,03), Крым (11,52), Ингушетия (14,68), в Тамбовской 
(15,31) и Томской (13,92) областях. Данные из Республи-
ки Дагестан и Чеченской Республики за 2015–2016 гг. 
получены не были.
Анализ динамики распространенности врожденного 
буллезного эпидермолиза был проведен с использова-
нием данных, полученных из 53 субъектов РФ, которые 
предоставили информацию за 2014 и 2016 гг. За анализи-
руемый период прирост показателей распространенности 
более чем в 2 раза (или его изменение от нуля) отмечен 
в 16 субъектах Российской Федерации: в Тамбовской 
(6,57 в 2014; 15,31 в 2016), Архангельской (0,84 в 2014; 
3,42 в 2016), Калининградской (1,03 в 2014; 5,09 в 2016), 
Астраханской (2,94 в 2014; 10,79 в 2016), Ульяновской 
(2,37 в 2014; 5,58 в 2016), Тюменской (2,11 в 2014; 8,46 
в 2016), Челябинской (1,43 в 2014; 3,43 в 2016), Омской 
(0,51 в 2014; 3,54 в 2016) и Сахалинской (2,04 в 2014; 4,11 
в 2016) областях, в республиках Коми (2,30 в 2014; 4,68 
в 2016), Татарстан (1,56 в 2014; 3,09 в 2016), Чувашской 
(1,61 в 2014; 4,04 в 2016), Бурятия (0 в 2014; 2,03 в 2016) 
и Кабардино-Балкарской (0 в 2014; 2,32 в 2016), а также 
в Пермском крае (0 в 2014; 2,66 в 2016) и Ханты-Мансий-
ском автономном округе (3,12 в 2014; 6,72 в 2016).
Число случаев врожденного буллезного эпидермо-
лиза с диагнозом, установленным впервые в жизни, 
по данным 60 субъектов РФ составило 23 и 35 в 2015 
и 2016 гг., соответствующие показатели заболеваемо-
сти — 0,22 и 0,33 на 1 млн населения. Число больных 
ВБЭ, которым диагноз был установлен на первом году 
жизни, составило 14 (58%) в 2015 г. и 19 (54%) в 2016. 
Соответствующий показатель заболеваемости ВБЭ из 
расчета числа случаев заболевания с впервые в жизни 
установленным диагнозом среди детей в возрасте от 0 до 
1 года на 1 млн живорожденных был равен 9,96 в 2015 г. 
и 13,90 в 2016.
Из 18 субъектов РФ получена информация об инва-
лидности, объемах медицинской помощи и лекарствен-
ном лечении, получаемом больными ВБЭ, в связи с чем 
анализ данных проведен на выборке, состоящей из 232 
больных.
Инвалидами были признаны более половины больных 
ВБЭ (134; 57,8%) (рис. 5), в том числе 86 детей (категория 
«ребенок-инвалид») и 48 взрослых. Только 38 (16,4%) 
больных ВБЭ не имели инвалидности. Однако для 60 
(25,9%) пациентов данные по инвалидности представле-
ны не были.
Среди детей в возрасте 0–17 лет, страдающих ВБЭ, 
доля инвалидов составила 69%, среди взрослых 18 лет 
и старше — 45%. Среди взрослых III группа инвалидности 
была установлена в 23 (9,9%) случаях, II группа — в 20 
(8,6%), I группа — в 3 (1,3%). Не представлено данных 
о группе инвалидности у 2 больных. 
Объемы медицинской помощи, оказанной больным 
врожденным буллезным эпидермолизом
В 2015 г. число посещений врачей-дерматовенеро-
логов кожно-венерологических диспансеров/центров 18 
субъектов РФ для 232 больных ВБЭ составило 617. Сред-
нее число посещений одним больным ― 2,7 (без учета 
не обращавшихся в течение 2015 г. — 3,2 посещения на 
одного больного). При этом разброс числа посещений 
на одного больного в год составлял от 0 до 27. Ни разу за 
год к врачу-дерматовенерологу медицинской организа-
ции, подведомственной органам исполнительной власти 
субъекта РФ в сфере охраны здоровья, не обратились 37 
(15,9%) больных. Большинство же пациентов с ВБЭ (75%) 
посещают врача-дерматовенеролога от 1 до 4 раз в год. 
Так, за 2015 г. однократно или дважды посетили врача-
дерматовенеролога по 21% пациентов, три посещения за 
год потребовалось 17%, четыре — 16%, пять и более — 9% 
пациентов (рис. 6). 
Больным ВБЭ была оказана консультативная помощь 
врачей других специальностей. Большинство пациентов 
(70,7%) получили консультацию педиатра/терапевта (89 
пациентов были проконсультированы педиатром, 75 — 
терапевтом). Более чем половине больных потребовалась 
консультация оториноларинголога (137; 59,1%) и сто-
матолога (134; 57,8%). Около 1/3 пациентов (81; 34,9%) 
были проконсультированы хирургом. Кроме того, были 
проведены консультации гастроэнтерологом (51; 22,0%), 
неврологом (27; 11,7%), эндокринологом (14; 6,0%). 
Врачом-генетиком были проконсультированы только 11 
(4,7%) больных. Несколько пациентов были направлены 
на консультацию к гематологу (8; 3,4%), иммунологу-
аллергологу (7; 3,0%), офтальмологу (6; 2,6%), ортопеду 
(5; 2,2%), нефрологу (3; 1,3%), а также к инфекционисту, 
психиатру, гинекологу (по 2 пациента; 0,9%). По 1 (0,4%) 
больному получили консультации проктолога, диетолога, 
реаниматолога (табл. 1).
Лечение, полученное больными врожденным 
буллезным эпидермолизом
Больные врожденным буллезным эпидермолизом по-
лучают как системное, так и наружное лечение по поводу 
своего заболевания, а также назначения, касающиеся 
питания (табл. 2). Согласно результатам проведенного ис-
следования, в 2015 г. лекарственная терапия проводилась 
218 (94,0%) больным, из них наружная лекарственная 
Рис. 5. Наличие инвалидности у больных врожденным буллез-
ным эпидермолизом
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Таблица 2. Лекарственное и нелекарственное лечение больных 
врожденным буллезным эпидермолизом (по данным 18 субъек-
тов РФ, 2015)
Назначения




лечение, всего 96 41,3
Витамины 59 25,4
Антигистаминные препараты 31 13,4
Иммуномодуляторы 23 9,9
Антибиотики 17 7,3
Макро- и микроэлементы 6 2,6
Антианемические средства 
(стимуляторы гемопоэза) 4 1,7
Корректоры микроциркуляции 3 1,3
Заменители плазмы и других 
компонентов крови 2 0,9
Слабительные средства 2 0,9
Системное лекарственное 





Регенеранты и репаранты 72 31,0
Антисептики и 
дезинфицирующие средства 54 23,3
Антибиотики 26 11,2
Глюкокортикостероиды 9 3,9
Противогрибковые средства 3 1,3
Наружное лечение (без 





Физиотерапия (лазеротерапия) 2 0,9
Не указано 10 4,3
Таблица 1. Консультации больных врожденным буллезным эпи-
дермолизом (n=232) врачами-специалистами (по данным 18 
субъектов РФ, 2015)
Врачи-специалисты























Данные не представлены 23 9,9
Рис. 6. Распределение больных врожденным буллезным эпидермолизом (n=232) по числу посещений врача-дерматовенеролога за год 
Примечание. По данным 18 субъектов РФ, 2015.
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терапия — 217, системная лекарственная терапия — 96. 
Не потребовалось лекарственного лечения лишь 4 (1,7%) 
пациентам, для 10 (4,3%) больных данные представлены 
не были.
Для системного лекарственного лечения наиболее 
часто больным ВБЭ назначали препараты витаминов 
(25,4%), антигистаминные (13,4%), иммуномодуляторы 
(9,9%), а также антибиотики (7,3%). Несколько пациен-
тов получали препараты группы макро- и микроэлемен-
тов (6; 2,6%), антианемические средства (4; 1,7%), кор-
ректоры микроциркуляции (3; 1,3%), заменители плазмы 
и других компонентов крови (2; 0,9%), слабительные 
средства (2; 0,9%). Не уточнены данные о назначенных 
лекарственных препаратах для системного применения 
у 28 (12,1%) больных.
Наружная терапия проводилась препаратами групп 
регенерантов и репарантов (31,0%), антисептиков и де-
зинфицирующих средств (23,3%), антибиотиков для на-
ружного применения (11,2%). Кроме этого, отмечено 
применение глюкокортикостероидов и противогрибко-
Рис. 7. Частота применения различных типов повязок при лечении больных врожденным буллезным эпидермолизом, %
Рис. 8. Источники средств для приобретения перевязочных материалов у больных врожденным буллезным эпидермолизом, %
Примечание. КВД ― кожно-венерологический диспансер.
вых препаратов для наружного применения (у 3,9 и 1,3% 
пациентов соответственно). Не уточнены данные о препа-
ратах для наружной терапии, проводившейся 126 (54,3%) 
больным.
О применении диеты и/или специализированных 
продуктов для энтерального питания было упомянуто 
для 17 (7,3%) больных. Два пациента (0,9%) получали 
лазеротерапию.
У больных ВБЭ для перевязок наиболее часто ис-
пользуются мазевые (у 114; 49,1%) и марлевые (у 104; 
44,8%) повязки. У каждого пятого больного (53; 22,8%) 
для перевязок используется неадгезивный перевязочный 
материал (рис. 7). 
В большинстве случаев (188 больных, 81,0%) приоб-
ретение перевязочных материалов осуществлялось за счет 
средств пациента/семьи пациента. За счет средств бюдже-
та субъекта Российской Федерации перевязочные мате-
риалы получали 45 (19,4%) пациентов, 20 (8,6%) — за счет 
средств благотворительных фондов, 1 (0,4%) — за счет 
средств кожно-венерологического диспансера (рис. 8).
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Обсуждение
Возможности проведения эпидемиологических ис-
следований редких заболеваний, к которым относится 
врожденный буллезный эпидермолиз, ограничены в свя-
зи с небольшим размером популяции больных. В этих 
случаях неприменимы обычные методы оценки заболева-
емости и распространенности болезни [15]. Так, в США, 
Австралии, Румынии, Шотландии для оценки заболева-
емости и распространенности ВБЭ использовались дан-
ные, полученные из соответствующих регистров [16−19]. 
В случае отсутствия регистра для выявления больных 
направлялись запросы в медицинские учреждения, в ко-
торых наблюдаются или обследуются эти пациенты (Ис-
пания, Северная Ирландия, Хорватия) [7, 20, 21]. Хотя 
и признается, что эти методы сбора информации связаны 
с неполнотой, недоучетом получаемых данных и ассоци-
ированной с этим недооценкой числа больных, имеющи-
еся к настоящему времени сведения о больных ВБЭ в раз-
личных странах получены именно с их помощью.
По результатам проведенной оценки, показатели за-
болеваемости ВБЭ в Российской Федерации ниже, чем 
в других странах. Так, если в Российской Федерации 
заболеваемость врожденным буллезным эпидермолизом 
составила 0,22 на 1 млн населения в 2015 г. и 0,33 в 2016, 
то в Северной Ирландии этот показатель составлял 1,4, 
в Шотландии — 0,68 на 1 млн [19, 20]. Из расчета числа 
случаев заболевания на 1 млн живорожденных значение 
показателя заболеваемости врожденным буллезным эпи-
дермолизом в Российской Федерации оценено на уровне 
9,96 в 2015 г. и 13,90 в 2016, тогда как аналогичный сред-
ний показатель в США, согласно данным национального 
регистра, составлял 19,57 [16]. Отмечается, что заболева-
емость ВБЭ в Румынии составила 25 на 1 млн новорож-
денных [18].
Минимальная оценка распространенности врожден-
ного буллезного эпидермолиза в Российской Федерации 
составляет 3,6–3,9 на 1 млн населения, что также ниже 
распространенности в европейских странах, США и Ав-
стралии [16, 17, 19, 20, 22]. Так, распространенность ВБЭ 
в Румынии составляет 4,4 [18], в США — 8,2, в Хорватии — 
9,6, в Австралии — 10,3 [21], в Северной Ирландии — 32,0 
на 1 млн населения [16−18, 20, 21]. Наиболее высокие 
показатели распространенности врожденного буллезного 
эпидермолиза зарегистрированы в Шотландии (49,0 на 
1 млн населения) [19]. И все же в ряде субъектов Россий-
ской Федерации (Тамбовская, Томская области, респу-
блики Мордовия, Башкортостан, Дагестан, Ингушетия, 
Чеченская, Крым) показатели распространенности впол-
не сопоставимы со среднеевропейскими и превышают 
показатели распространенности в США, полученные на 
основании данных национального регистра.
Стоит отметить, что полученные данные о числе боль-
ных в каждом субъекте РФ зависят от обращаемости 
пациентов, страдающих данным заболеванием, в меди-
цинские организации государственной формы собствен-
ности, оказывающие медицинскую помощь по профилю 
«дерматовенерология». Отсутствие обращений больных 
ВБЭ за медицинской помощью снижает уровень их вы-
явления. В Северной Ирландии с 1962 по 1984 г. ВБЭ был 
диагностирован у 48 больных, однако при обследовании 
членов семей этих пациентов было дополнительно выяв-
лено еще 36 больных [20]. В Шотландии обнаружено, что 
30% пациентов с доминантным дистрофическим или про-
стым ВБЭ никогда не обращались за медицинской помо-
щью к дерматологу [19]. Согласно полученным нами дан-
ным, ни разу за 2015 г. к дерматовенерологу КВД/центра 
не обращались 15,9% больных ВБЭ, ранее получавших 
медицинскую помощь в этих медицинских организациях.
В то же время, как было отмечено, в 16 субъектах 
РФ за рассматриваемый период (2014–2016 гг.) число 
больных ВБЭ и соответственно оценка показателя рас-
пространенности ВБЭ увеличились более чем в 2 раза 
(или изменились от нуля), что помимо случаев рождения 
детей с данным заболеванием может быть обусловлено 
как активизацией работы по диспансерному наблюдению 
пациентов врачами-дерматовенерологами, так и повыше-
нием осведомленности и настороженности врачей в от-
ношении выявления и диагностирования заболевания. 
В связи с редкостью заболевания возможны диагно-
стические ошибки при обследовании больных ВБЭ, осо-
бенно в случае легкого течения болезни, что способствует 
снижению уровня выявления больных. Так, в Австралии 
у многих больных простым ВБЭ первоначально была ди-
агностирована экзема [17]. Диагностическим ошибкам 
способствует также отсутствие возможности проведения 
лабораторного обследования методами иммунофлюорес-
центного картирования или трансмиссионной электрон-
ной микроскопии, необходимого для установления типа 
заболевания. Согласно полученным нами данным, в 2015 
и 2016 гг. диагноз на первом году жизни был установлен 
только 58 и 54% больных соответственно. Позднее уста-
новление диагноза как в связи с поздним обращением 
самого пациента, так и по причине первоначального уста-
новления других диагнозов также отчасти обусловливает 
недооценку показателей распространенности и заболе-
ваемости врожденным буллезным эпидермолизом в Рос-
сийской Федерации. 
Таким образом, низкие относительно других стран 
показатели распространенности и заболеваемости ВБЭ 
в России могут объясняться низкой обращаемостью боль-
ных с легким течением болезни, недостаточным уровнем 
диагностики этого редкого заболевания, обусловленным 
поздней диагностикой, ошибочным установлением в ряде 
случаев иного диагноза, низкой доступностью лаборатор-
ных методов диагностики.
В то же время увеличение доли пациентов с установ-
ленным типом ВБЭ в структуре нозологии в 2016 г. по 
сравнению с 2014 г. может свидетельствовать о некотором 
улучшении качества диагностики.
Преобладание среди больных ВБЭ несовершеннолет-
них может быть обусловлено существенным сокращени-
ем продолжительности жизни больных с типами заболе-
вания, характеризующимися тяжелым течением. Так, по 
данным Австралийского регистра больных ВБЭ, средняя 
продолжительность жизни больных рецессивным дис-
трофическим типом заболевания составила 29,4 года [17]. 
С другой стороны, взрослые больные с легким течением 
заболевания не обращаются за медицинской помощью, 
что также приводит к увеличению в структуре обращае-
мости доли больных младшего возраста.
В то же время больные с тяжелым течением заболе-
вания (рецессивный дистрофический и пограничный 
типы) с большей вероятностью обращаются за специ-
ализированной медицинской помощью, что способствует 
установлению правильного диагноза и их учету. Все это 
приводит к некоторому искажению картины истинной 
распространенности ВБЭ, создавая впечатление большей 
распространенности типов болезни с тяжелым течением.
Преобладающим типом заболевания в Российской 
Федерации является простой буллезный эпидермолиз, 
диагностированный почти у половины пациентов. В от-
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дельных субъектах Российской Федерации среди боль-
ных с диагностированным типом заболевания отмечено 
преобладание пациентов с дистрофическим ВБЭ, что 
может быть связано с эффектом «основателя», который 
обусловлен наличием в популяции мутаций, наследуемых 
от общего предка. В других странах также обнаружено 
преобладание больных простым ВБЭ (США, Шотлан-
дия, Австралия), хотя в некоторых (Италия, Румыния) 
преобладают больные дистрофическим ВБЭ [16−19, 23]. 
В то же время в Российской Федерации доля пациентов 
с неустановленным типом заболевания, несмотря на ее 
существенное сокращение с 66% в 2014 г. до 25% в 2016, 
осталась высокой.
Помимо медицинской помощи по профилю «дерма-
товенерология» больным ВБЭ также требуется медицин-
ская помощь специалистов других профилей по причине 
внекожных осложнений ВБЭ и тяжести имеющегося 
патологического процесса. Чаще всего больные ВБЭ об-
ращаются к врачам оториноларингологу и стоматологу. 
О тяжести заболевания у больных ВБЭ, проживающих 
в субъектах Российской Федерации, свидетельствует вы-
явленный высокий уровень инвалидизации — более по-
ловины (57,8%) больных.
В настоящее время ведется разработка новых мето-
дов терапии больных ВБЭ — генетических, белковых, 
клеточных [8]. Тем не менее основным методом лечения 
больных ВБЭ остается наружная терапия с использовани-
ем специальных неадгезивных перевязочных материалов, 
что приводит к существенным экономическим затратам, 
в первую очередь со стороны семьи пациента. Несмотря 
на то, что применение этих материалов считается пред-
почтительным в терапии больных ВБЭ, согласно полу-
ченным данным, лишь 22,8% пациентов используют не-
адгезивные повязки. При этом большинство пациентов 
(более 80%) приобретают необходимые перевязочные 
материалы за счет собственных средств.
Ограничения исследования
К ограничениям проведенного исследования следует 
отнести отсутствие ответов из ряда субъектов Российской 
Федерации, а также его дизайн, не предполагающий ак-
тивного выявления больных ВБЭ, что обусловливает не-
полноту полученных данных. Как было обсуждено выше, 
получение данных о больных в нашем исследовании зави-
село от их обращаемости в медицинские организации го-
сударственной системы здравоохранения, оказывающие 
медицинскую помощь по профилю «дерматовенероло-
гия». В случае необращения больных или их наблюдения 
в медицинских организациях частной системы здравоох-
ранения информация о них не могла быть получена и уч-
тена. Недооценка числа больных ВБЭ и, соответственно, 
низкий показатель его распространенности могут быть 
также обусловлены недостаточно высоким уровнем диа-
гностики этого редкого заболевания.
Для более точной оценки распространенности ВБЭ 
в субъектах Российской Федерации целесообразно про-
ведение дальнейших эпидемиологических исследований, 
предусматривающих обследование родственников боль-
ных с целью выявления заболевания. 
Отсутствием в значительном числе случаев данных 
о назначавшихся лекарственных препаратах обусловлена 
недостаточность сведений о терапии, проводившейся 
больным врожденным буллезным эпидермолизом. Кро-
ме того, дизайн исследования не предполагал обязатель-
ного получения данных о терапии, назначаемой врачами 
других специальностей. С этим может быть связана 
выявленная в исследовании низкая частота назначе-
ния лекарственных препаратов ряда фармакологических 
групп, например антианемических средств (стимулято-
ров гемопоэза), слабительных средств, а также физио-
терапии.
Заключение
ВБЭ является редким наследственным заболевани-
ем с поражением кожи и слизистых оболочек, распро-
страненность которого в субъектах Российской Феде-
рации на протяжении исследуемого 3-летнего периода 
(2014–2016 гг.) находится в диапазоне от 0 до 21,03 на 
1 млн населения, а в среднем по Российской Федерации 
минимальная оценка распространенности заболевания 
составляет 3,6–3,9 на 1 млн. Выявленный уровень рас-
пространенности ВБЭ в Российской Федерации ниже, 
чем во многих странах, что отчасти обусловлено учетом 
больных, основанным на их обращаемости в медицин-
ские организации, а также недостаточным выявлением 
больных и ошибками диагностики заболевания. Одним из 
способов уточнения числа больных ВБЭ может являться 
обследование членов семей больных. 
Тяжелое течение ВБЭ сопровождается поражением 
различных органов и систем, инвалидизацией и сокраще-
нием продолжительности жизни пациентов, что требует 
оказания медицинской помощи данной категории боль-
ных как по профилю «дерматовенерология», так и при не-
обходимости по другим профилям, в том числе в условиях 
стационара.
Несмотря на выявленное за 3-летний период на-
блюдения сокращение доли больных с неустановленным 
типом болезни, у значительной части пациентов диагноз 
заболевания не включал тип ВБЭ, что указывает на не-
достаточное использование в диагностике заболевания 
лабораторных методов исследования — иммунофлюорес-
центного антигенного картирования, трансмиссионной 
электронной микроскопии биоптата кожи, генетического 
исследования. В связи с этим для диагностики заболе-
вания необходимо внедрение и использование имму-
нофлюоресцентного исследования биоптата кожи или 
трансмиссионной электронной микроскопии. Поскольку 
в последние годы в различных странах ведется разработка 
генетических методов терапии этого заболевания, повы-
шается значение генетического обследования пациентов 
для уточнения формы ВБЭ и определения мутации, вы-
звавшей заболевание. 
Данные по эпидемиологии врожденного буллезно-
го эпидермолиза в Российской Федерации, а также 
по оказанию больным медицинской помощи получены 
впервые. Для оптимизации и повышения качества ме-
дицинской помощи необходимо продолжение исследо-
ваний, в результате которых будет представлена более 
полная эпидемиологическая характеристика редкого ге-
нетически обусловленного заболевания — врожденного 
буллезного эпидермолиза ― на территории Российской 
Федерации.
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